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人を対象とした。Illumina Human660W-Quad BeadChip から得た genome-wide genotyping 
dataを利用し、1000 Genome projectの東アジア人のデータを元に imputation解析を行
い、p.R4810Kの遺伝子型を推定し、primary populationと同様の関連解析を行った。 
Primary populationでは、p.R4810K のminor allele frequency (MAF)は、冠動脈疾患
患者で2.04%、コントールで0.98%であり、有意差を認めた（p = 0.017）。オッズ比は2.11
（95% CI: 1.14－3.90)であった。常染色体優性遺伝と仮定し、他のリスク因子で補正し





めた(オッズ比 2.74, 95% CI: 1.37－6.61, p = 0.013)。Replication population での
p.R4810K のMAFは、冠動脈疾患患者で1.25%、コントールで0.58%であった。単変量解析
では有意差が得られなかったものの（p = 0.089, 95%CI: 0.83－13.17)、年齢と性別で補

















2.90、p = 0.005）。次に、独立集団の患者311人と対照群 494人を対象とし、同集団です
でに実施済みの網羅的 SNPタイピングの結果を用いた imputation解析で p.R4810K遺
伝子型を推定し、関連解析を行った。創始者変異のアレル頻度は患者群で1.25%、対照群
で0.58%であり、有意ではなかったが (p = 0.09)、年齢と性別で補正したロジスティック





したがって、本論文は博士（ 医学 ）の学位論文として価値あるものと認める。 
なお、本学位授与申請者は、平成３１年２月７日実施の論文内容とそれに関連した試
問を受け、合格と認められたものである。 
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